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Human AK2 links intracellular bioenergetic redistribution to the fate of 






においては分化段階によって ATPの産出拠点が異なることが知られており (Folmes et 
al., Cell Metab., 2011)、ATP の細胞内分布が動的に変化することが考えられる。
Adenylate Kinase 2 (AK2)はミトコンドリア膜間隙に局在するアデニル酸代謝酵素で
あり、AK間でのリン酸基転移連鎖ネットワークにより細胞内の ATP分布を制御する。
AK2 の機能喪失変異によって発症する細網異形成症 (Reticular dysgenesis; RD)は、
著名な骨髄血液前駆細胞の分化障害とそれに伴う重症複合免疫不全症及び好中球成熟
停止を主徴とする免疫不全症であるが、AK2機能欠損と代謝変動が造血前駆細胞の運命
制御につながるメカニズムは全くわかっていない (Lagresle-Peyrou et al.,  Nat. 
Genet., 2009)。そこで本論文では 2 名の RD 患者から人工多能性幹細胞 (induced 






ていた。さらに発生初期の造血前駆細胞である CD34 陽性 KDR 陽性血液血管前駆細胞 









ア、核それぞれの ATP分布を定量できる蛍光プローブである ATeam (Imamura et al., 


















  本研究は非常に稀な重症複合免疫不全症候群である細網異形成症患者 2 名
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